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ФЕДЕРАЛЬНОЕ ГОСУДАРСТВЕННОЕ АВТОНОМНОЕ УЧРЕЖДЕЮfЕ 

«НАЦИОНАЛЬНЫЙ МЕДИЦИНСКИЙ 
ИССЛЕДОВАТЕЛЬСКИЙ ЦЕНТР ЗДОРОВЬЯ ДЕТЕЙ» 

Министерства здравоохра11е1111я Российской Фсдсрац,ш 
119991 г.Москоа, Ломоtюсовскнn проспект, 2, стр.!, тел. (495) 967-14-20; \V\v,v.nczd.ru 

федераn""°' rосударет1е•ноо н а1тоно.,.ное У't;>е�ио • ационаn1,ныii медиц11нсоа,и и 
центр эдоровья детей• м ,�.m:!'-e здраsоо,ране><>tо Ро.:сиис,ои ФедеР"'-• 119991, г Моск■d Уl'З И

й Эпикриз от 20.08.2021 
ТОРИИ БОЛЕЗНИ № 12733/21 

ЛомоносооскиИ nросnокт , Д 2, cr 1 
тел 8(499

) 13-4-03-11 А�БУ А ТОРНАЯ КАРТ А № 15187/12А

ФИО Шибина Ульяна Александровна 
Возраст 13 лет О мес Дата рождения 09.08.2008
Адрес РФ, Московская область, ;, п. Поворово, 1 мкр, д.28, кв.126 
Находился в отделении Нсфролоп1ческос отделение 

тел. (499) 134-04-49 

Период пребывания с 18.08.2021 по 20.08.2021 
Клинический диагноз: 

Q78.0 Основной Незавершенный остеогенез 

Клинический диагноз: Несовершенный остеогенез IV тип (нуклеотидный вариант 

Основной
c.3136G>T (het), p.G1046C в гетерозиготном состояшш в гене
COL1A1).

ЖАЛОБЫ ПРИ ПОСТУПЛЕНИИ 
на частые переломы костей в анамнезе при минимальной травме, нарушение походки, 
деформацию позвоночника, боль в спине, отставание в росте. 
АНАМНЕЗ 
Ребенок от второй беременности ( 1-я беременность - роды, мальчик), которая протекала 
физиологически, от вторых родов в срок, самостоятельные в головном предлежанин. 
Масса тела при рождении 2460г, рост 46 см. На грудном вскармливании I неделя, зате�, на 
смешанном до 2-х недель, далее искусственное вскармливание. Голову держит с 2 мес. 
самостоятельно сади тся с 6 мес, ходит с I года 11 мес. Прорезывание зубов с 4 мес. 
Перенесенные заболевания: ОРВИ 1-2 раза в год. 
Вакцинация по индивидуальному графику (по возрасту). 
Аллергологический анамнез не отягощен. 
Семейный анамнез: мать 32 года, хронический пиелонефрит, также отмечаются голубые

склеры, минимальные нарушения дентиноrенеза (?); отец 34 года, здороо; брат 1 З лет,

здоров. Наследственность по заболеваниям соединительной ткани отри цают. 

АНАМНЕЗ БОЛЕЗНИ 
При рождении были диагностированы переломы бедренной кости и плечевых костей,

диагностированы врожденные пороки развития опорно-двигательной системы, выставлен

диагноз: Несовершенный остеоrенез. Определен кариотип - женский 46ХХ. С 4 месяцев

жизни (декабрь 2008 г) с целью предотвращения потери костной массы проводи тся

терапия препаратом из группы бисфосфонатов памидроновой кислоты. На первое

введение препарата отмечался "гриппоподобный синдром" с гипертермией. До 1,5 лет

девочка получала терапию бисфосфонатами каждые 2 месяца, но в связи с показателя.ыи

денситометрии Z score +2,35, терап.ия бьmа приостановлена. В возрасте 2 года 8 мес. была

консультирована проф. Вайнтраубом (Тель-Авив, Израиль), по рекомендации было

проведено оперативное лечение, поставлены телескопические wтифты в нижние

конечности, с дальнейшим ношением НКАFО 
















